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·小儿影像学·
恶性婴儿石骨症的临床及Ｘ线分析

钟生平，秦增辉，刘帆，黄穗

【摘要】　目的：探讨恶性婴儿石骨症的临床影像学特点。方法：回顾性分析８例恶性婴儿石骨症临床、实验室检查及

影像学资料，从临床影像学角度分析、归纳其临床病理特征及影像学特点。结果：本组患儿均呈贫血貌，肝脾肿大和生长

发育迟缓，视神经受损２例。实验室检查异常指标：血红蛋白、红细胞、血小板均减少，２例患儿血钙浓度下降明显。影像

学特征：①婴儿期全身性的骨质硬化，骨密度增高髓腔闭塞；②长骨塑形障碍显示棒球杆征，骨膜新骨形成；③长骨干骺端

横行透亮带、见骨中骨征；④石骨症佝偻病改变及病理性骨折。结论：通过Ｘ线表现结合临床以及实验室检查通常能够明

确恶性婴儿石骨症的诊断。
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　　恶性婴儿石骨症是一种罕见的常染色体隐性遗传

疾病，由于破骨细胞功能不全或缺乏导致骨吸收减少，

对原始海绵骨吸收障碍引起进行性的全身骨质硬化以

及骨髓腔和颅底神经管、孔的闭塞，在临床上产生一系

列相应体征和症状。患儿常因贫血和反复感染而致

死，７０％的患儿在６岁以前死亡
［１］。本文报道８例恶

性婴儿石骨症，结合文献复习、分析其临床、实验室检

查及Ｘ线表现，旨在提高对本病的认识。

材料与方法

搜集１９８８年～２００５年本院收治的８例恶性婴儿

石骨症患者病例资料，男５例，女３例，月龄２～１１个

月，平均５．５个月。患儿以贫血和发热入院，８例患儿

均呈贫血貌、皮肤苍白、生长发育迟缓伴肝脾肿大。实

验室检查主要改变：血红蛋白、红细胞、白细胞和血小

板均减少，２例患儿血钙浓度下降明显。通过复习阅

读本组患儿的头颅、胸部以及四肢长骨Ｘ线平片，根

据临床表现，实验室结果作出以下回顾性影像学分析

和评价。

结　果

临床及实验室特点：本组８例患儿以贫血和感染

发热为主要特征，入院时均呈贫血貌、生长发育迟缓；

其肝脾肿大明显（肋下３．５～７．５ｃｍ），近期有反复感

染发热病史，２例出现视觉受损（眼球震颤）。实验室

检查：８例血红蛋白３．３～７．２ｇ／ｌ；红细胞（１．０５～

２．５３）×１０１２／ｌ；２例白血球轻度减少，３例升高；６例

血小板减少（８４～９５）×１０
９／ｌ；２例低血钙者分别为

１．４３ｍｍｏｌ／ｌ和１．０２ｍｍｏｌ／ｌ；血磷为１．３２ｍｍｏｌ／ｌ和

１．０２ｍｍｏｌ／ｌ。

Ｘ线特点：患儿均有全身性的骨质硬化、骨髓腔闭

塞以及长骨成型不良。长骨塑形障碍表现为干骺端膨

大失去正常的外形呈“棒球杆”状（图１），在颅骨表现

为颅底骨密度增高、增厚，肋骨表现为“浆”征。颜面骨

硬化表现为骨密度增高，鼻窦闭塞或气化差，正位相眼

眶上缘骨质硬化、眼眶变形即“面罩”征（图２）。同时
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图１　四肢长骨骨质硬化，髓腔闭塞。ａ）骨塑形障碍干骺端膨大，见“棒球杆”征，合并右胫骨近侧干骺端不全性骨折；ｂ）双足

跟、距骨及长骨见“骨中骨”；ｃ）骨性胸廓骨质硬化，肋骨密度均匀增高，肋骨增宽，前端膨大，提示塑形障碍。　图２　临床视

神经受损眼球震颤。ａ）头颅正位见颜面骨硬化，鼻窦气化差，眼眶变形呈现“面罩”征；ｂ）侧位片示颅底骨质硬化，骨板增厚。

图３　上肢长骨骨质硬化，髓腔闭塞，尺、桡骨干骺端呈佝偻病改变，可见横行透亮带，腕骨二次骨化中心未见，右尺远端不完全

性骨折，左肱骨远端骨膜新骨形成。　图４　下肢长骨表现为石骨症合并干骺端的横行透亮带征，“骨中骨”征和佝偻病改变，

胫骨远侧干骺端不完全性骨折。

常见“骨中骨”征，干骺端横行透亮带以及骨膜下新骨

形成，以及佝偻病改变和病理性骨折（图３、４）（表１）。

表１　８例恶性婴儿石骨症Ｘ线特点

Ｘ线改变 例数

长骨硬化、髓腔闭塞 ８
颅底骨硬化 ８
颜面骨硬化（面罩征） ３
长骨成形不良（棒球杆征） ８
骨膜新骨形成 ４
干骺端透亮带 ３
“骨中骨” ５
病理骨折 ３
佝偻病改变 ２

讨　论

石骨症由 ＡｌｂｅｒｓＳｃｈｏｎｂｅｒｇ于１９０４年首先报

道，现今对此病有了越来越多的认识，已报道在动物和

人中至少有２０种不同类型的石骨症，在人类发病的目

前仅有４种类型
［２］，其共同特征是全身性骨质硬化和

骨髓造血功能障碍发生贫血。恶性婴儿石骨症型为常

染色体隐性遗传，多数患儿因ＴＣＩＲＧ１基因（质子泵

基因）或ＣＬＣＮ７基因（氯离子通道基因）的突变而发

病［３］。文献报道本型患儿一般在３个月～１岁出现临

床症状［１］，本组病例出现症状在２～１１个月，其主要临

床表现为中度～重度贫血、肝脾明显肿大和感染发热。

本病的Ｘ线特点：①长骨及颅底、颜面骨硬化；②骨成

型不良，骨膜新骨形成；③干骺端透亮带和“骨中骨”；

④骨折；⑤佝偻病改变。结合临床病理影像学改变作

以下相关回顾性评价。

１．骨质硬化与贫血

本症起因为破骨细胞的功能低下或丧失，造成原

始和二次海绵骨的吸收障碍，患儿早期即呈现全身性

骨质硬化并髓腔狭窄、闭塞。广泛性的骨髓腔闭塞将

引起骨髓的发育和造血功能障碍。本组病例在临床上

均有中度～重度贫血，小儿的骨髓造血代偿能力低下，

一旦造血需要可回复到胎儿造血状态———髓外造血，

临床上则出现肝、脾以及淋巴结明显肿大，本组８例患

儿均在出生２～１１个月内出现上述脏器的形态学改
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变。相关临床影像学特点：①骨质硬化及骨髓腔狭窄、

闭塞程度越广泛和显著者，提示破骨细胞的功能极度

低下，贫血在临床上一般都来得早而重；②骨塑形障碍

的影像学改变如长骨棒球杆征、肋骨浆征出现的年龄

小而典型者，也预示破骨细胞的功能极度低下。二者

均为预后不良的影像学指标。当患儿合并继发性脾功

能亢进时可以表现为白细胞和血小板减少，临床上有

出血倾向。骨髓腔狭窄和闭塞产生骨髓发育抑制而引

起免疫功能低下，在临床上患儿感染发热较为常见。

２．颅底硬化与视觉损害

引起视觉损害的病理基础是颅底骨硬化及骨塑形

障碍，在头颅平片中常表现为颅底骨密度增高、增厚。

一旦引起颅底神经孔狭小或闭塞则产生神经压迫症状

和体征，以视和听神经功能的受损最常见，前者较后者

更为多见而且出现最早及严重［４］。本组病例颅底骨硬

化在头颅平片中的阳性率１００％，其中２例７～１１个

月临床即出现眼球震颤。值得强调的是本型石骨症颅

底硬化是影像学重要观察指标之一，颅底硬化的存在

预示着颅神经受压的概率增加。

３．石骨症佝偻病

佝偻病是恶性婴儿石骨症较常见的并发症。通常

本病血清钙、磷呈正平衡，但因破骨细胞功能缺陷使得

骨内贮存的钙大部分不能释放，可引起低血钙。当血

清钙、磷产物不能足以矿化新生的软骨和骨样组织时，

出现临床和Ｘ线的佝偻病表现，称为假性佝偻病或石

骨症佝偻病［５］。影像学特点：在全身性骨硬化的基础

上可见长骨干骺端增宽，呈“毛刷”和“杯口”样佝偻病

极期改变，伴随“干骺端横行透亮带”征，和干骺端纵行

的高密度条状影，没有一般代谢性佝偻病的骨质稀疏

改变。本组２例石骨症佝偻病见上述影像学表现以外

其生化检查血清钙、磷降均有降低。

４．“骨中骨”及骨折

“骨中骨”是石骨症的典型影像学表现，该征象的

产生多与破骨细胞软骨内化骨的正常骨转换和重新成

形功能缺陷有关。本组有５例可见到不同部位的“骨

中骨”征象。骨折亦是石骨症的典型表现之一，在成人

常染色体显性遗传型石骨症病例中，高达７８％的患者

有多发性骨折［６］，而婴儿石骨症病理性骨折亦不少见，

本组３例较成人型不同的是均为单发性和不完全性骨

折，骨折的发生多与骨脆性增加有关。而骨膜新骨为

非钙化的类骨组织靠近骨膜下积蓄、抬高骨膜而形

成［７］，本组见４例。

恶性婴儿石骨症的临床及Ｘ线表现的最重要特

点是：正细胞贫血、肝脾肿大、视力受损、全身骨骼普遍

性硬化及塑型差，据此可明确恶性婴儿石骨症的诊断。

本型主要应与常染色体显性遗传性石骨症以及碳酸酐

酶Ⅱ缺乏综合征相鉴别
［２，４，７］。常染色体显性遗传型

石骨症主要见于成人，临床症状轻，特征性的Ｘ线表

现为骨硬化、脊椎“夹心椎”、髂骨年轮样硬化及颅底硬

化、多发性骨折。碳酸酐酶Ⅱ缺乏综合征是由于该酶

的缺乏导致破骨细胞对骨吸收的异常，在临床上极为

罕见并常在儿童时期发病，该型多为常染色体隐性遗

传，除有石骨症表现外，突出特点是有大脑钙化和肾小

管酸中毒，其严重程度介于常染色体显性遗传型和恶

性婴儿常染色体隐性型之间。本型石骨症还应与其他

骨密度增高的骨发育异常相鉴别，如致密性成骨不全，

其在临床上无贫血和肝脾肿大，预后较好，虽有全身性

骨质硬化，但有颅骨、下颌骨、指趾骨及锁骨的发育不

全，与本型石骨症不难鉴别。
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